











































































































































































































































































































































































































































































































AｐｏＡＩｌＡｐｏＢ CETＰ ＨＤＬ2／ 
ＨＤＬ３ Group 
Ｍ/Ｆ ｍg/dｌ mg/ｄｌｌｍｇ/dｌ yrs 胆/ｍｌ









48±1８ 蝋!|'燗 117±35 107±2０ 124±２１ １１７±2０ 78±35 89±1３ 2.3±０．６ ２．２±０．６ 
llijji ！ 
Valuesaremean±ＳＤ,NSindicatesnosignificance 
た.その後,CETP遺伝子がクローニソグされたの
で，本例のCETP遺伝子異常を検討したところエ
クソソ14とイソトロソ14の結合部のＧ→Ａ点変異
によることが明らかとなった(図９)．その後，わ
が国で発見された家族性高HDL血症でも同様の
変異が認められ，これらの症例は共通の変異遺伝
子に由来することが明らかとなった．欧米では未
だ本疾患患者は見いだされていない．ホモおよび
へテロ接合体CETP欠損症と家系内正常者，およ
びコソトロール群の血清リポ蛋白，アポ蛋白，
ＣETP量を表３に示した．ホモＣＥＴＰ欠損症の
HDL-CHOLは正常の３倍，アポＡＩは２倍であっ
た．一方，ＬＤＬＣＨＯＬとアポＢは正常よりも低下
していた．ヘテロＣＥＴP欠損症のCETP量，ＨＤＬ
ＣＨＯＬ，LDL-CHOL，アポＢの量はホモ接合体と
正常のほぼ中間値を示した（表３)．ＣＥＴＰ〔Ｘ〕
とHDL2/(HDL2＋HDL3)比〔Ｙ,〕の間にはＹ,＝
0.79-0.17Ｘ(r＝-0.790,ｐ＜0.001)の負の相関
があり，ＬＤＬ－ＣＨＯＬ〔Ｙ２〕との間にはＹ２＝1.88＋
0.64Ｘ(r＝0.517,ｐ＜0001)の正の相関が認めら
れた．
本症の解明によりCETPの臨床的意義が初めて
明らかとなった．すなわち，ＣＥＴP欠損は高ＨＤＬ
血症兼低LDL血症を惹起し，動脈硬化になりにく
い状態となり，“長寿症候群"となることが明らか
となった．欠損症が生体により有益であると思わ
れる病態はきわめて少ない．ＬＰ（a）欠損症も
CETP欠損症と同様動脈硬化になりにくい状態で
ある．したがって,CETP活性を阻止する物質が動
脈硬化治療薬として臨床に応用される可能性があ
る．
おわりに
高LDL血症のうち重要なＦＨとＦＣＨＬ，家族性
高ＨＤＬ血症について,われわれの成績を中心に解
説した．
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